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A Pallister–Killian-szindróma egy ritka, sporadikusan előforduló genetikai rendellenesség, amelynek hátterében a 12-es 
kromoszóma rövid karjának mozaiktetraszómiája áll. A kórkép jellemzői a szellemi fogyatékosság, craniofacialis dys-
morphia, idegrendszeri tünetek, epilepszia és egyéb szervi rendellenességek. Praenatalis diagnózisa nehéz, az ultra-
hangvizsgálaton észlelt magzati eltérések alapján elvégzett invazív citogenetikai és molekuláris genetikai vizsgálatok 
igazolhatják a kórképet. Közleményünkben egy 36 éves primipara esetét mutatjuk be. A 19. terhességi héten, a II. 
trimeszteri rutin-ultrahangszűrés során a magzaton többszörös minor jelek ábrázolódtak (mérsékelt polyhydramni-
on, rövid csöves csontok, craniofacialis eltérések, borderline agyi oldalkamrák). Az elvégzett magzatvíz-mintavétel a 
sejtek közel 50%-ában szám feletti marker kromoszómát igazolt. A klasszikus G-sáv-technika alapján felmerült, hogy 
a marker a 12-es kromoszóma rövid karjának izokromoszómája. Az alkalmazott FISH-próbák (21-es, 18-as, 13-as, 
X-, Y-kromoszóma) az észlelt marker eredetét nem tudták meghatározni, ezért multicolour FISH-technikával vizs-
gáltuk a mintákat. Az elvégzett módszer segítségével igazoltuk a szám feletti kromoszómadarab 12-es kromoszóma 
rövid karjának mozaiktetraszómiáját (46,XY[13]/47,XY,+i(12)(p10)[12].ish i(12)(p10)(wcp12+). A praenatalisan 
felállított diagnózis tehát a magzat Pallister–Killian-szindrómája. A vetélésindukciót követően elvégzett vizsgálatok 
(fetopatológiai feldolgozás, köldökzsinórvér, magzati fibroblast) megerősítették a diagnózist. A nemzetközi adatok 
szerint a fenti ritka betegséggel eddig körülbelül 200 megszületett ember él, a praenatalisan igazolt és közölt esetek 
száma mintegy 100. Tudomásunk szerint a fenti magzat az első, praenatalisan diagnosztizált eset Magyarországon.
Orv Hetil. 2018; 159(21): 847–852. 
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Prenatally diagnosed case of Pallister–Killian syndrome
Pallister–Killian syndrome (PKS) is a rare, sporadic genetic disorder that is caused by the mosaic presence of a super-
numerary marker chromosome, isochromosome 12p. The syndrome is a polydysmorphic condition characterized by 
mental retardation, craniofacial dysmorphism, hypotonia, seizures, epilepsy and certain organic malformations (dia-
phragmatic hernia, congenital heart disease). Prenatal diagnosis is challenging due to the mosaic tissue-specific dis-
tribution of the chromosomal disorder and highly variable phenotype. Prenatal diagnosis is often accidental, how-
ever, appropriate laboratory techniques based on the second trimester ultrasound anomalies provide accurate 
prenatal diagnosis. We report a case of a 36-year-old primipara with second trimester ultrasound markers (polyhy-
dramnion, ventriculomegaly, rhizomelic micromelia, abnormal facial profile). The patient underwent amniocentesis, 
the conventional karyotyping revealed a supernumerary chromosome in nearly 50 percent of amniocytes. FISH and 
targeted multicolour FISH probes verified mosaic tetrasomy of the short arm of chromosome 12 of the fetus. Feto-
pathological examinations and analysis of fetal tissues and blood confirmed the prenatal diagnosis. To our knowledge, 
this is the first reported case of prenatally diagnosed Pallister–Killian syndrome in Hungary. 
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Rövidítések 
CGH = komparatív genomhibridizálás; CRL = (crown–rump 
length) magzati fejtető–far távolság; FISH = fluoreszcens in 
situ hibridizáció; FL = (femur length) a magzati combcsont 
hossza; HL = (humerus length) a magzati felkarcsont hossza; 
Mb = megabázis; NF = (nuchal fold) magzati tarkópárna; NT 
= (nuchal translucency) magzati tarkóredő; PKS = Pallister–
Killian-szindróma
A Pallister–Killian-szindróma (PKS, i12p syndrome, tet-
rasomy 12p, OMIM 601803) egy sporadikusan előfor-
duló ritka kromoszóma-rendellenesség, amelynek oka a 
12-es kromoszóma rövid karjának mozaiktetraszómiája. 
A kórkép leírása Pallister és Killian nevéhez fűződik 
[1,  2], becsült incidenciája körülbelül 1:20  000 [3]. 
A 12-es kromoszóma rövid (p) karjának mozaiktetraszó-
miája a citogenetikai vizsgálat során marker kromoszó-
maként figyelhető meg. A marker kromoszóma a 12-es 
kromoszóma két p karjának fúziójából jön létre (izokro-
moszóma), így alakul ki a 12p tetraszómia. 
A kórkép kizárólag sporadikusan fordul elő, familiári-
san halmozott formája nem ismert. A kórkép klinikai 
manifesztációja rendkívül változatos, a rendellenesség 
mozaikjellegének és a kromoszómahiba szövetspecifikus 
előfordulásának következtében. A rendellenességgel szü-
letetteknél gyakori a szellemi fogyatékosság, idegrend-
szeri tünetek (epilepszia, görcsök), izomhipotónia, pig-
mentált bőrlaesiók, craniofacialis dysmorphia (frontopa-
rietalis alopecia, hypertelorismus, rövid orr, benyomott 
orrgyök, rövid nyak, lapos tarkótájék) és jellemző szervi 
eltérések (például gyakori társuló rekeszsérv, szívrendel-
lenesség) [4]. A mozaiktetraszómia-képződés és a PKS 
incidenciája az anyai életkor előrehaladtával emelkedik, 
hasonlóan más autoszomális aneuploidiákhoz (például 
Down-kór) [5]. A 12-es kromoszóma nemmozaik-tetra-
szómiája a szakirodalomban nem került leírásra, feltéte-
lezhetően in utero letális. 
A PKS diagnózisának praenatalis felállítása igen nehéz, 
mert nagyfokú a fenotípusos variabilitás, és hiányoznak a 
kórképre jellemző, méhen belül észlelhető egységes elté-
rések. Az I. és II. trimeszteri szülészeti ultrahangos szű-
rővizsgálat során észlelt minor és major eltérések utalhat-
nak a szindrómára, számos esetben ugyanakkor egyéb 
okokból történt (például anyai életkor) invazív beavat-
kozás során elvégzett genetikai vizsgálatokkal, mintegy 
„véletlenszerűen” kerül felállításra a diagnózis. A PKS 
diagnózisának praenatalis ultrahangeltérések alapján tör-
tént első leközölt megállapítása Gilgenkrantz és kollégái-
nak nevéhez fűződik [6]. A fenti közleményt követően a 
nemzetközi szakirodalomban limitált számban jelentek 
meg ismertetések, a közölt esetek száma jelenleg sem ha-
ladja meg a 100-at [7–10]. A nehéz korai praenatalis di-
agnózis alapját az ultrahangeltérések miatt elvégzett in-
vazív diagnosztikai vizsgálatot (méhlepény-mintavétel, 
magzatvíz-mintavétel, cordocentesis) követően alkalma-
zott megfelelő genetikai vizsgálómódszer kiválasztása 
jelenti [11]. Közleményünkben tudomásunk szerint a 
PKS első hazai praenatalisan diagnosztizált esetét ismer-
tetjük. 
Esetismertetés
36 éves gravida anamnézisében 2 terhességmegszakítás 
szerepel, szülése nem volt. Az édesapa 38 éves, az anyá-
nak kettő, az apának egy egészséges fiútestvére van. A 
családfa analízise során sem anyai, sem apai ágon nem 
fordult elő veleszületett fejlődési rendellenesség. A ter-
hesség második trimeszterében elvégzett praenatalis ult-
rahang-szűrővizsgálat, a magzati karyotypus meghatáro-
zása és a molekuláris citogenetikai vizsgálat a magzat 
Pallister–Killian-szindrómáját igazolta. 
Módszer
A 36 éves várandós terhességének 13. hetében elvégzett 
protokoll szerinti I. ultrahangszűrés (GE Voluson® 730 
PRO – GE Medical Systems Kretztechnik GmbH & Co 
OHG, Zipf, Ausztria) során eltérés nem ábrázolódott 
(CRL: 74 mm, NT: 1,3 mm, Gr.s. 13 + 2 nap). A terhes-
ség 19. hetének 3. napján elvégzett részletes anatómiai 
vizsgálat (protokoll szerinti II. ultrahangszűrés) több-
szörös eltéréseket igazolt. A magzati tarkóredő vaskos 
volt (NF: 6,2 mm), a magzati agykamrák hátsó szarvá-
nak borderline tágulatát észleltük (10, illetve 9,2 mm), 
az arc sagittalis metszetben micrognathiát, coronalis 
metszetben hypertelorismust mutatott. A magzati hosz-
szú csöves csontok mérete 5 percentil alattinak bizonyult 
(FL és HL: 22 mm), polyhydramnion volt észlelhető; 
egyéb strukturális ultrahangeltérést nem tapasztaltunk. 
A vizsgálatok a Magyar Szülészeti-Nőgyógyászati Ultra-
hang Társaság (MSZNUT) által kidolgozott szakmai 
protokollnak megfelelően történtek. A multiplex minor 
ultrahangjelek miatt a várandósnak invazív praenatalis di-
agnosztikát javasoltunk, mely a terhesség 19. hetében 
történt [12, 13]. Folyamatos ultrahang-monitorizálás 
mellett magzatvíz-mintavételt végeztünk 20 G vastagsá-
gú mintavételi tűvel, melynek során 20 ml magzatvizet 
nyertünk. 
A magzatvízminta feldolgozása a következőképpen 
zajlott: 
A magzatvízmintát a laboratóriumi protokollunk [14, 
15] szerint három részre osztottuk. Hosszú távú te-
nyésztést indítottunk Chang C tápoldattal (Irvine Scien-
tific, Santa Ana, CA, Egyesült Államok) Nunc SlideFlask 
tenyésztőedényben, valamint párhuzamos, tartalék te-
nyésztőedényt állítottunk HamF10 tápoldattal, melyek-
hez összesen 15 ml amnionfolyadékot használtunk fel. 
A magzatvízsejtek in situ tenyésztése tápoldatcserékkel 
10 napig tartott, a sejteket Colcemiddel blokkoltuk a 
sejtosztódás metafázisában, majd 60 mM-os KCl-oldat-
tal hipotonizáltuk, és metanol–ecetsav 3:1 keverékével 
fixáltuk. A tárgylemezzé alakítható SlideFlaskot ezután 
G-sávozással festettük meg, GTL-módszert alkalmazva, 
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0,25%-os tripszinoldat és Leishman-festékoldat segítsé-
gével. A pozitív ultrahanglelet miatt a leggyakoribb ane-
uploidiák gyors kiszűrése érdekében a tenyésztetlen 
magzatvízmintából 5 ml-t tárgylemezre preparáltunk 
hipotonizálás és fixálás útján, hogy fluoreszcens in situ 
hibridizációt végezzünk 13-as, 18-as, 21-es, X- és Y-spe-
cifikus próbákkal a kit standard protokollja alapján (Cy-
tocell Ltd., Cambridge, Egyesült Királyság).
A párhuzamos tenyésztésből szuszpenziós preparálási 
módszerrel a metafázisos sejtekből frakciót képeztünk. 
Ehhez az összefüggő sejtkultúrát Colcemiddel metafá-
zisban blokkoltuk, majd a sejteket az aljzatról 0,25%-os 
tripszinoldattal felszedtük, hipotonizáltuk és fixáltuk. 
Ezt a szuszpenziót használtuk fel az alábbi multicolour 
fluoreszcens in situ hibridizációs (FISH) módszerhez. 
A szám feletti marker kromoszómát a Cytocell cég 
Chromoprobe Multiprobe OctoChrome eszközével 
azonosítottuk, amely egyetlen hibridizáció során lehető-
vé teszi az összes kromoszóma egyidejű meghatározását, 
painting technikával. A kit protokollja szerint a metafázi-
sos sejtek szuszpenzióját a tárgylemez meghatározott 
pontjaira cseppentettük, és a Cytocell-fedőlemezre kon-
jugált kromoszómapróbákkal hibridizáltattuk. A terhes-
ségmegszakítás után magzati fibroblasttenyészetet és 
köldökzsinórvérből 72 órás kultúrát indítottunk, melye-
ket standard protokollok szerint Colcemiddel blokkol-
tunk, majd a fent említett módszerekkel preparáltunk és 
G-sávoztunk. A G-sávos és fluoreszcens mintákat Nikon 
Eclipse E400 mikroszkópban, 100×-os plan fluor objek-
tív felhasználásával, CytoVision rendszerrel értékeltük 
ki.
Eredmények
A tenyésztetlen magzatvízsejtek FISH-vizsgálata normá-
lis jeleloszlást mutatott, amely alapján a leggyakoribb 
számbeli kromoszóma-rendellenességeket kizártuk, XY 
genotípus mellett. A G-sávos metafázisok elemzésekor a 
sejtek 48%-ában szám feletti kis metacentrikus marker 
kromoszómát észleltünk. A sávok és a karok aránya alap-
ján felmerült a 12ip lehetősége (1. ábra), ezért a marker 
eredetének leggyorsabb tisztázására Chromoprobe Mul-
tiprobe OctoChrome eszközt használtunk. A multiplex 
FISH-reakcióban a markerre a 12-es painting próba hib-
ridizált, bizonyítva a 12ip-eredetet (2. ábra). 




A házaspár részletes genetikai tanácsadást követően a 
terhesség terminálása mellett döntött. A terhesség 22. 
hetében vetélésindukciót végeztünk (Dilapan, iv. Na-
lador, Oxytocin). A magzat fetopatológiai feldolgozása a 
praenatalis ultrahangeltéréseket megerősítette (3. ábra), 
1. ábra A magzatvízvizsgálat során tenyésztett magzatvízsejtek G-sávos kromoszómapreparátumából készült kromoszómakép (karyotypus). A 12-es kromo-
szóma rövid (p) karjának mozaiktetraszómiája a citogenetikai vizsgálat során marker kromoszómaként figyelhető meg (i12p). Nikon Eclipse E400 
mikroszkópban, 100×-os plan fluor objektív felhasználásával, CytoVision rendszerrel rögzített kép (nyíllal jelölve a 12-es marker kromoszóma)
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magzati szövetből (fibroblast) és köldökzsinórvérből 
konfirmáló genetikai vizsgálat (karyotypus, multicolour 
FISH) történt. A magzati fibroblast- és köldökzsinórvér-
preparátumok G-sávos elemzése is megegyezett a prae-
natalis diagnózissal, bár a különböző szövetekben eltérő 
arányban észleltük a marker jelenlétét. A fibroblastok 
70%-a, a köldökzsinórvér lymphocytáinak 55%-a tartal-
mazta az izokromoszómát, ami egybevág a 12ip mozai-
kos eloszlásával.
Megbeszélés
A Pallister–Killian-szindróma egy ritka multiszisztémás 
kórkép, amelynek hátterében a 12-es kromoszóma rövid 
karjának szövetspecifikus mozaiktetraszómiája áll. A mo-
zaiktetraszómia izokromoszóma formájában jelentkezik, 
a 12p izokromoszóma egy kisméretű, szám fölötti 
marker kromoszóma, mely a 12-es kromoszóma két p 
karjának fúziójából áll. Az izokromoszómaképződés eti-
ológiája pontosan nem ismert, de az eddigi vizsgálatok a 
petesejt meioticus osztódásának II. fázisában történő 
(praezygoticus) non-disjunctiót feltételezik [16]; pater-
nális vagy postzygoticus eredete ritka [17]. A 12-es kro-
moszóma rövid karjának mérete körülbelül 34,3 Mb, 
megközelítőleg 350 gént tartalmaz, ami magyarázza a 
mozaikaneuploidia kapcsán kialakuló multiszisztémás 
következményeket. A kromoszómaterület fontos tu-
morasszociált géneket (például KRAS, ING4) és egyed-
fejlődési géneket (például CHD4, SOX5) tartalmaz. 
A molekuláris genetikai tanulmányok a 12-es kromoszó-
ma rövid karján a 12p.13.31 génszakaszt azonosították 
mint a PKS szempontjából kritikus genetikai régiót [18, 
19]. A régió két legfontosabb diszregulált génje a 
ZFPM2-gén, amelynek mutációja szívfejlődési rendel-
lenességet és rekeszsérvet okozhat [20], illetve az 
 IGFBP2-gén, amely központi szerepű az IGF-szignál-
transzdukcióban, így a magzati és a születés utáni növe-
kedésben [21]. A fenti eltérések karakterisztikusak PKS-
ban, bár a mozaikosság foka nem korrelál egyértelműen 
a betegek fenotípusával. 
A kórkép genetikai diagnosztikája nehéz. A kromo-
szóma-rendellenesség mozaikjellege miatt az izokromo-
szómaképződés mértéke és előfordulása szövetenként és 
szervenként nagy variabilitást mutat [22]. A perifériás 
vér lymphocytáinak klasszikus kromoszómavizsgálata so-
rán gyakran normálkaryotypust igazolunk, a mozaik-
rendellenesség vizsgálatára praenatalisan lepényi sejtek 
vagy amniocyták, postnatalisan fibroblastok a leginkább 
alkalmasak, bár a mozaikosság foka gyakran ezen sejtek-
ben sem haladja meg az 50%-ot [23]. A karyotypizálás 
során, a lymphocyta sejtproliferáció-indukcióra általában 
használt fitohemagglutinines tenyészetekben a mozaik-
izokromoszómát hordozó abnormális sejtek kevésbé 
kompetitívek, így a tenyésztés során kiszelektálódnak, 
arányuk gyorsan csökken a normálkaryotypusú sejtekhez 
képest [24]. A diagnózisra így a perifériás vérből nyert 
tenyésztett lymphocyták klasszikus G-sávos kromoszó-
mavizsgálati módszere kevésbé informatív, tenyésztetlen 
lepényi vagy magzatvízsejtek, illetve a bőr fibroblastjai-
nak speciális molekuláris genetikai vizsgálómódszerei 
használhatók. A molekuláris citogenetikai módszerek 
közül a FISH (multicolour FISH) során a fluoreszcensen 
jelölt próbák célzottan kötődnek a vizsgálandó kromo-
szómaszakaszhoz, és igazolják a diagnózist [25]. A PKS 
vizsgálatának arany standardja a vizsgált beteg bőr fib-
roblastjainak célzott FISH-vizsgálata. Újabban microar-
2. ábra Mikroszkópos felvétel a 12-es teljes kromoszómafestő próba 
(WCP12) in situ hibridizációjáról (FISH). Két normális méretű 
12-es kromoszóma mellett a próba a kisebb méretű markert is 
teljesen lefedi, mely a 12-es kromoszóma két p karjának fúziójá-
ból létrejött izokromoszóma (12p tetraszómia, az ábrán nyíllal 
jelölve). Tenyésztett amnionsejtekből készült kromoszómapre-
parátum, DAPI háttérben Aqua festék, Nikon Eclipse E400 
mikroszkópban, 100×-os plan fluor objektív felhasználásával, 
CytoVision rendszerrel rögzített kép
3. ábra Vetélésindukció, magzati kép a 22. terhességi héten. A vasko-
sabb tarkóredő, a ventriculomegalia, a rövidebb csöves csontok 
mellett az ábrán látható micrognathia, hypertelorismus, rövid 
orr, benyomott orrgyök volt kimutatható
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ray komparatív genomhibridizálás (array-CGH) mód-
szerével igazoltak PKS-t, bár a módszer a mozaik-kro-
moszómaeltérések vizsgálatára nem mindig alkalmas 
[26]. Limitált számban SNP-alapú array-vizsgálóeljárást 
is használtak már a betegség vizsgálatára. Esetünkben a 
második trimeszteri ultrahang-szűrővizsgálat során iga-
zolt halmozott ultrahangeltérések, minor jelek miatt vé-
geztünk ultrahangvezérelt magzatvíz-mintavételt. A te-
nyésztett magzatvízsejtek G-sávos kromoszómavizsgála-
ta során a sejtek 48%-ában szám feletti marker kromo-
szómát igazoltunk. A praenatalis diagnosztikában 
rutinszerűen alkalmazott célzott FISH-próbák (21-, 
18-, 13-, X-, Y-kromoszóma) nem jelezték a kromoszó-
ma eredetét. A multicolour FISH-technika Magyaror-
szágon a praenatalis diagnosztikában költségessége és 
időigényessége miatt lényegében nem alkalmazott mód-
szer. A módszer különböző fluoreszcens festékek alkal-
mazásával teszi lehetővé minden egyes kromoszóma kü-
lön vizsgálatát egy időben. A marker kromoszóma ere-
detének további meghatározására alkalmazott multicol-
our FISH-vizsgálat igazolta a szám feletti kromoszóma 
eredetét a 12-es kromoszóma rövid karján, így a pontos 
diagnózist megállapítottuk. A vetélést követően végzett 
konfirmáló citogenetikai vizsgálatok a különböző mag-
zati sejtekben 55–70%-os gyakoriságú izokromoszóma-
képződést mutattak, ami megfelel a betegség ismert mo-
zaik-, szövetspecifikus jellegének. 
A PKS méhen belüli diagnózisa ultrahangvizsgálat so-
rán igen nehéz, hiszen a kórkép ritka, és hiányoznak az 
egyértelmű, jellemző magzati ultrahangeltérések. Chen 
és mtsai 2010-ben összefoglaló közleményben dolgozták 
fel az addig a nemzetközi szakirodalomban közölt, prae-
natalisan diagnosztizált 60 Pallister–Killian-szindrómás 
esetet [27]. A 60-ból 40 esetben észleltek magzati ultra-
hangeltérést, mely 40 esetből 27-ben rekeszsérv (67,5%), 
25-ben polyhydramnion (62%), 19-ben rövid csöves 
csontok (47,5%) igazolódtak. Az esetek további 20–
25%-ában vaskos tarkóredőt, központi idegrendszeri el-
téréseket, craniofacialis dysmorphiát és szívfejlődési 
rendellenességeket ismertek fel méhen belül. Más tanul-
mányok a PKS méhen belüli ultrahangos felismerésének 
feldolgozása kapcsán szintén a fent felsorolt magzati el-
térések jelentőségét hangsúlyozták az első és a második 
trimeszteri ultrahangvizsgálatok során, hasonló esetszá-
mot vizsgálva 54%-ban polyhydramniont, 33%-ban 
diaphragma herniát, 24%-ban rhizomeliás micromeliát 
(rövid csöves csontok) és 36%-ban központi idegrend-
szeri elváltozásokat (például ventriculomegalia, hátsó 
scala eltérés) írtak le [28]. Paladini és mtsai szerint a ko-
rai magzati ultrahang-szűrővizsgálaton észlelt rekesz-
sérv, rövid csöves csontok és arc-, illetve koponyaeltérés 
esetén az elsődleges gyanított diagnózis a magzat Pallis-
ter–Killian-szindrómája [29]. Differenciáldiagnosztikai 
nehézséget jelenthet az autoszomális recesszív öröklődé-
sű Fryns-szindróma elkülönítése, méhen belül és meg-
születést követően is, hiszen a kórkép a PKS-hoz hasonló 
fenotípussal jár, bár a facialis dysmorphia döntően mic-
rognathia és ajak/szájpad hasadék formájában jelentke-
zik, illetve a jellemző méhen belüli növekedési retardáció 
és microcephalia elkülöníti a ritkább, sporadikus előfor-
dulású PKS-tól [30].
Következtetés 
Az intézményünkben vizsgált magzat esetében a nem-
zetközi szakirodalomban leírt, Pallister–Killian-szindró-
mára jellemző 7 leggyakoribb ultrahangeltérésből 4 állt 
fenn: polyhydramnion, rövid csöves csontok, agykam-
ratágulat és arcdysmorphia, melyek mindegyikét a máso-
dik trimeszteri ultrahangvizsgálat kapcsán észleltük. 
A normális méretű magzati koponya és az eutróf, terhes-
ségi kornak megfelelő magzati méretek Fryns-szindró-
mára nem utaltak. A diagnózis pontos felállítására az 
egyébként magzati diagnosztikában rendkívül ritkán 
használatos multicolour FISH-módszer teremtette meg 
a lehetőséget. A kórkép igazolása a mai napig mind klini-
kai szülészeti szempontból, mind labordiagnosztikai 
szempontból komoly kihívást jelent. Tudomásunk sze-
rint a fenti eset a hazánkban praenatalisan diagnosztizált 
és közölt első Pallister–Killian-szindrómás magzat. 
Anyagi támogatás: A szerzők anyagi támogatásban nem 
részesültek. 
Szerzői munkamegosztás: T. Zs.: Az ultrahangvizsgálatok 
és a magzatvíz-mintavétel végzése, klinikai genetikai ta-
nácsadás, a közlemény megírása. P. T. E.: A kromoszóma 
és FISH-vizsgálatok elvégzése, a közlemény megírása. 
S. E., S. J., B. A., D. J.: A közlemény véleményezése, 
javítása. A cikk végleges változatát valamennyi szerző el-
olvasta és jóváhagyta. 
Érdekeltségek: A szerzőknek nincsenek érdekeltségeik. 
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